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Título: Medicina personalizada de precisión: el valor del ADN. 
Resumen 
La Medicina Personalizada de Precisión, como campo emergente de la medicina, supone un cambio de paradigma en la forma de 
prestar la asistencia médica. Facilitará los tratamientos médicos aplicables, en función de las características individuales de cada 
paciente a través de la secuenciación de genomas, determinante de la tendencia del paciente a padecer una enfermedad concreta. 
Incorpora estrategias de prevención, diagnóstico y tratamiento más eficaces y seguros, aportando respuestas a la sostenibilidad de 
los sistemas sanitarios. 
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Title: Custom Medicine Precision: The Value of DNA. 
Abstract 
Custom Precision Medicine, as an emerging field of medicine, is a paradigm shift in the way medical care is delivered. Facilitate the 
applicable medical treatments, depending on the individual characteristics of each patient through the sequencing of genomes, 
determinant of the tendency of the patient to suffer a specific disease. It incorporates strategies of prevention, diagnosis and 
treatment more effective and safe, providing answers to the sustainability of the sanitary systems. 
Keywords: precision medicine, personalized medicine, genomics, DNA. 
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¿QUÉ ES LA MEDICINA PERSONALIZADA DE PRECISIÓN? 
Por Medicina Personalizada de Precisión (MPP) se entiende la identificación y aplicación del abordaje preventivo, 
diagnóstico y terapéutico más efectivos para cada paciente, utilizando las técnicas de la Medicina de Precisión, para 
adaptar el tratamiento médico a las características individuales de cada paciente. 
La Medicina de Precisión -íntimamente asociada a la genómica (disciplina dedicada al estudio de los genomas de los 
organismos)-, investiga las anomalías moleculares que se producen en distintas enfermedades, principalmente tumores 
cancerígenos, aportando como resultado alternativas de tratamiento en ciertos tipos de cáncer.  
La MPP es el futuro, no una opción, con una gran capacidad de impacto sobre otras especialidades. Engloba diversas 
disciplinas con el objetivo de tratar al paciente y no la enfermedad, por lo que el tratamiento médico irá dirigido a las 
características individuales de cada paciente, en atención a factores como su perfil genético, ambiente, edad, género o 
estilo de vida, entre otros. Con ello se produce un cambio total en el enfoque que hasta ahora había en la relación entre 
ciencia y medicina ya que resultará 
imprescindible integrar, de forma 
conjunta,  la información clínica y 
molecular para comprender las bases 
biológicas de las enfermedades, 
únicamente así se podrá proceder al 
diagnóstico y tratamiento de patologías 
de forma individualizada. 
Con los nuevos avances en el 
conocimiento del genoma humano y su 
íntima conexión con las enfermedades, la 
información genética se incorpora como 
factor clave a tener en cuenta a la hora 
de aplicar los tratamientos. Tras la 
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conclusión del Proyecto Genoma Humano, las predicciones de muchos fueron que, a medio plazo, las enfermedades 
podrían diagnosticarse y tratarse de forma individualizada de forma que no se abordarían de acuerdo a la sintomatología 
sino en función a nuestros propios genes. 
El expresidente de EE.UU. -Barack Obama-, a comienzos del año 2015, anunció la iniciativa de un proyecto para 
personalizar los tratamientos médicos y el cuidado preventivo de los pacientes, al que destinó 215 millones de dólares. El 
proyecto reunirá información relativa a más de un millón de voluntarios y comprenderán no sólo exámenes comunes, sino 
además otro tipo de datos como los extraídos de sensores portátiles o smartphones. La base de datos será recopilada a lo 
largo de tres o cuatro años, con un seguimiento a largo plazo de los individuos de la conforman. Ésta iniciativa va dirigida 
en primer lugar al cáncer para utilizar la información que será determinante en mejorar otras patologías como la diabetes, 
alzheimer, obesidad, enfermedades cardiovasculares y problemas mentales. 
El director de los Institutos Nacionales de Salud (NIH) de EE.UU, Francis Collins, precisa: "Con el tiempo, se podrá 
explicar por qué algunas personas que sufren la misma enfermedad no responden de la misma manera a un tratamiento, y 
las razones por las cuales los individuos que llevan un estilo de vida sano a veces desarrollan cáncer o enfermedades 
cardiovasculares".  
CAMPOS DE APLICACIÓN Y PRUEBAS DIAGNÓSTICAS 
Si bien enfermedades como la obesidad, diabetes y la depresión son objeto de la medicina de precisión, actualmente, el 
mayor campo de aplicación es la oncología, de forma que interviene sobre las alteraciones que originan el crecimiento, la 
división y la diseminación de las células cancerosas.  
Su actuación en el campo oncológico, se basa en el análisis del proceso cancerígeno que se produce en el paciente, y 
averiguar el cambio genético que lo provoca. El procedimiento se lleva a cabo a través de una biopsia, para extraer una 
muestra del tumor, que será enviada a un laboratorio específico donde se localizarán los cambios genéticos que están 
produciendo que el desarrollo del cáncer. La máquina que procesa éstas pruebas se denomina secuenciador de ADN y los 
procesos que realiza se denominan pruebas genómicas, perfil tumoral o molecular y secuenciación de ADN. 
Hay cánceres como los de colon, recto, 
seno, pulmón, melanomas y algunas 
leucemias que son examinados con estas 
pruebas para determinar los cambios 
genéticos que puedan estimular el 
desarrollo del cáncer. Si existe fármaco 
aplicable a su tipo de cáncer será utilizado 
de forma selectiva, y si no lo hubiera, se 
pasaría a la fase de analizarlo para localizar 
los cambios genéticos y así considerar, si 
puede acceder a estudios clínicos de 
medicina de precisión.  
El estudio “RIGHT”, realizado en la Clínica 
Mayo, Rochester Minnesota, evidencia que 
el 99 por ciento de todos los pacientes 
estudiados tiene algún tipo de variante 
genética que incide en la manera en la que su cuerpo procesa los medicamentos. En este Centro se aplica la medicina 
personalizada, desde las pruebas de laboratorio hasta la atención médica. Esta institución aconseja, en la práctica médica, 
los cuatro procedimientos siguientes para aplicar la medicina de precisión en el tratamiento de los pacientes: 
1. Secuenciación del ADN del paciente. Esto permitirá establecer su mapa genético a fin de entender mejor sus 
cambios, el riesgo para enfermedades y las aplicaciones de las terapias dirigidas. Secuenciar el genoma, actualmente, 
sencillo y económico, el proceso más arduo es analizar los resultados mediante técnicas computacionales y 
bioinformáticas. En él año 2003 se completó la secuencia del genoma humano y costó unos tres mil millones de 
dólares; actualmente se puede realizar en un día y por menos de mil dólares. 
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2. Realización de pruebas de ADN, para precisar si la genética del paciente  repercute sobre la acción de los 
medicamentos. Esto se define como “Farmacogenómica”. Estas pruebas determinarán si sus genes procesan los 
fármacos de manera favorable o provocan efectos secundarios adversos o no funcionan adecuadamente.  
3. Análisis de todo el exoma (es la parte del genoma formada por los exones que son la parte codificante del ADN), ya 
que pueden identificar el tratamiento y diagnóstico de enfermedades raras. En pruebas de este tipo, en 3 de cada 10 
casos, se descubren diagnósticos de enfermedades extrañas.  
4. Solicitud de mejores exámenes de diagnóstico para cáncer y otras enfermedades. En los análisis prenatales las 
pruebas moleculares, y la valoración del riesgo para cáncer y diagnóstico, en algunos trastornos neurológicos, lo que 
servirá para determinar con más precisión las terapias aplicables. 
INVESTIGACIÓN A NIVEL INTERNACIONAL  
Organizaciones internacionales, 
universidades e institutos y empresas 
tecnológicas, están llevando a cabo 
iniciativas en investigación y secuenciación 
de genomas humanos, con el objetivo de 
desarrollar tratamientos de precisión que 
puedan ser aplicados a pequeños grupos o 
a pacientes individuales, de forma que los 
tratamientos sean asequibles. 
Surgen iniciativas en investigación, 
desde muchos puntos del planeta, entre 
ellas: 
 El gobierno Chino, invertirá en 
investigación unos 2700 millones de 
euros en hasta 2030. La organización  
sobre genómica más grande del mundo, 
BGI Genomics (ubicada en China), ya ha 
secuenciado un millón de genomas 
humanos de ciudadanos chinos. Además ha creado la primera plataforma en la nube –BGI Online-, para aplicaciones de 
medicina de precisión, con la colaboración de Intel y del coloso chino Alibaba Group. La plataforma es pública, por lo 
que los organismos investigadores no tendrán que invertir en aplicaciones de software y expertos analistas en datos. 
 En Australia, los investigadores del QIMR Berghofer Medical Research Institute de Brisbane y la Universidad de 
Tecnología de Queensland están estudiando cómo la genómica puede proporcionar un tratamiento personalizado para 
enfermedades como el cáncer y el Alzheimer. 
 El Servicio Nacional de Salud del Reino Unido, ha designado a 13 centros médicos de referencia en estudio genómico 
para movilizar a pacientes voluntarios para el proyecto “The 100,000 Genomes Project”, con la finalidad de secuenciar 
100.000 genomas humanos antes de 2017. En la actualidad ya se han secuenciado más de 7000 genomas de 10 000 
personas y ha proporcionado, a los investigadores, herramientas de mejora en diagnósticos y tratamiento del cáncer y 
de enfermedades raras y hereditarias. 
 La Compañía Google se ha asociado con la organización neoyorquina Autism Speaks, para llevar a cabo el proyecto 
“Google Genomics”, con el que se crearán bases de datos con genomas de personas con autismo. Esta organización 
utiliza la plataforma de Google en la nube donde están contenidos los datos y así permitir el acceso a otros 
investigadores. Uno de los problemas fundamentales es el almacenamiento y tratamiento de datos ya que sólo la 
cantidad de espacio que ocupa el genoma de un único individuo equivale al ocupado por 100 largometrajes, por lo que 
el espacio necesario para 10.000 genomas sería de petabytes (1 petabyte= 1.024 terabytes).  
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DESARROLLO EN ESPAÑA 
España debe promover la MPP para no quedarse atrás. Si bien en el territorio nacional aún la materia se mueve en un 
plano teórico, Comunidades Autónomas como Cataluña, Galicia o Andalucía ya están dando sus primeros pasos. 
Una propuesta formulada, en marzo del 2017, por distintos expertos e investigadores de diversos Hospitales y 
Universidades y con el apoyo de la Fundación del Instituto Roche, fue presentada ante el Ministerio de Sanidad, 
anunciando diversos proyectos para ser presentados en las distintas Comunidades Autónomas sobre la MPP. Dicho 
informe “Propuesta de Recomendaciones para una Estrategia Estatal de Medicina Personalizada de Precisión”, pretende 
ser el punto de arranque de una Estrategia Nacional enfocada al reconocimiento de los abordajes preventivos y de 
tratamientos más efectivos que aporta la medicina de precisión. 
El  Instituto de Salud Carlos III (ISCIII), -principal Organismo Público que financia, gestiona y ejecuta la investigación 
biomédica en España- en su interés por impulsar la Medicina Personalizada, ha financiado en los últimos cinco años unos 
60 proyectos dotados con un total de 26 millones de euros. Además en el año  2015,  convocó proyectos de desarrollo en 
medicina personalizada de aplicación en el ámbito clínico, por un importe de 4 millones y medio de euros, otorgados a 
estudios enfocados a investigación en cáncer, enfermedades cardiovasculares, neuromusculares, artritis reumatoide y 
enfermedades raras.  
Si bien, en los últimos años, se ha manifestado un avance importante en, la desigualdad de acceso en los centros 
sanitarios es patente. La causa está en que se necesitan más equipos multidisciplinares que manejen plataformas de 
desarrollo e interpretación de datos así como Servicios de Genética inexistentes actualmente en muchos hospitales ya que 
aún no existe como tal la especialidad. 
Según Juan Cruz Cigudosa, Jefe del grupo de Citogenética Molecular del Centro Nacional de Investigaciones Oncológicas 
(CNIO), ha presentado los resultados de un estudio sobre la implementación de la Medicina Genómica de Precisión en 51 
hospitales terciarios, seleccionados en toda España, donde se realizan consultas genéticas y pruebas diagnósticas, 
mostrando a través de encuestas la situación actual en éstos Hospitales. Los resultados muestran que, la sanidad de forma 
conjunta, va incorporando los estudios genómicos, pero que el grado de inclusión es muy diferente entre los distintos 
Hospitales de las comunidades autónomas. 
Como medidas para su implantación uniforme, se requiere un plan coordinado a nivel central que evalúe y analice las 
acciones necesarias para su puesta en ejecución a nivel descentralizado. 
SANIDAD MÁS EFICIENTE 
Debido a que la MPP determina el abordaje preventivo, diagnóstico y tratamiento más adecuado a cada individuo, en 
base a la identificación genómica de los pacientes, conduce y favorece a una medicina más eficiente. Centros sanitarios, 
médicos e instituciones, deben implicarse en avanzar hacia una MPP que logrará, entre otros beneficios, evitar que los 
enfermos se conviertan en crónicos, eludiendo costes innecesarios para el Sistema Nacional de Salud. 
El incremento de los costes en desarrollo de nuevos fármacos y de la asistencia sanitaria en los países desarrollados, 
aconseja un nuevo modelo de atención sanitaria basada en una potente investigación sanitaria, avanzada y precisa. La 
innovación en fármacos decrece y sólo unas pocas propuestas son aprobadas para su uso. 
Ejemplos de éxitos en medicina de precisión incluyen, actualmente, tratamientos aplicados al cáncer y la fibrosis 
quística, eficaces en pacientes que comparten genotipo. Además está generando multitud de información que ayudará a 
garantizar que cada paciente recibirá el medicamento y dosis correspondiente desde el inicio. Con la secuenciación del 
genoma, pacientes con un error de diagnóstico podrán volver a ser correctamente diagnosticados. 
Por otro lado, el avance en la implantación de la medicina de precisión tendrá un efecto impactante en la economía y 
competitividad de los distintos países. Las inversiones en investigación biomédica en el pasado fueron de 4 mil millones de 
dólares para el Proyecto Genoma Humano, lo que activó el crecimiento económico en unos 965 mil millones de dólares, 
recuperando la inversión 178 veces.  
Descendiendo a la práctica médica, pruebas diagnósticas como la “biopsia líquida”, transformarán el modo en que se 
diagnostica y trata el cáncer. Se trata de una prueba rápida y nada invasiva, que consiste en un simple análisis de sangre 
del paciente, a través del que se obtendrá la información para detectar el ADN del tumor y sus posibles mutaciones. Será 
una verdadera revolución, ya que permitirá determinar las variaciones tumorales para así tratarlas con fármacos diana 
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(fármacos que inciden directamente sobre la molécula o proteína), además de anticiparse a recaídas y eficacia del 
tratamiento.  
Las ventajas que ofrece la biopsia líquida, con respecto a la biopsia de tejido, son evidentes: ésta última presenta en 
muchos casos localizaciones complicadas, inaccesibles o los tejidos se muestran insuficientes para obtener células 
tumorales. Además el resultado de la biopsia tradicional únicamente muestra la localización concreta del tumor referido a 
la muestra examinada, mientras que la biopsia líquida ofrece información acerca de cualquier lugar del cuerpo donde se 
localice la metástasis. 
Distintos hospitales están utilizando ésta técnica en España, y su número va aumentando paulatinamente: el Hospital 
Vall d’Hebron (Barcelona) pionero, desde el 2015, en utilizar la biopsia líquida para la determinación del cáncer colorectal 
metastásico, el  Complejo Hospitalario de Santiago (A Coruña), como referente en Galicia y Asturias, para el tratamiento 
del mismo cáncer, con vistas a su ampliación para tumores con metástasis de mama y pulmón, el Hospital Juan Ramón 
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